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緒 にコ
フエニールケトン尿症はその知能低下を早期発見
早期治療により予防しうる点で注目さるべき疾患で
ある。最近その 1例lζ遭遇したので簡単にのべる。
症例
患児は 2才の女児で言語と歩行開始遅延を主訴と
して来院。両親lζ血族結婚なく健康。患児の二人の
兄も身体知能ともに正常。患児は生下時より頭髪が
茶色で皮膚も白く 2才現在で一人立ち出来ず立たせ
て数歩歩く程度であり有意の言葉を発せず。痘撃の
既往はない。検査所見では体格中等度栄養普通。皮
膚白く頭髪虹彩は淡茶。体位は正常で体臭なし，腹 
部に湿疹あり。結膜，口腔咽頭，胸腹部とも正常で
四肢に病的運動などはない。血清フエニールアラニ
ン(以下 PhAと略〉値は 23mgjdlでその他の血
液検査は正常。尿は Fるlling反応陽性で Phenyl-
pyruvic acidは Phenitip法で 15.，40mgjdlであ
る。髄液，肝機能，脳波は正常。 Ph A負荷試験は
母が陽性で父と兄二人は陰性。治療は食餌中蛋白質
を減らし〈一般蛋白質は約 5%の PhAを含む)， 
代りにロフエミルク(lOOg中 PhAを67mgのみ
含む低 PhA粉乳で他は普通粉乳と向性質)を与え
る方針とした。蛋白質は 20gjdayから漸減し 4カ
月半後には 4gjdayとし，ロフエミルクは 30gjday 
から後記は 120gjdayとした。治療開始2ヵ月 (Ph 
A 42mgjkg)で一人立ちして歩行も上手になり行
動活発となった。 3カ月で (PhA 32 mg jkg)で階
段を昇るようになり， 4カ月で (PhA 27 mgjkg) 
で人見識りをして好き嫌いがはっきりしたが言語は
未だである。
考按
フエニールケトン尿症は常染色体の劣性遺伝疾患
である。患者は PhA hydroxylaseを欠除するた 
め体内に PhAが蓄積され副行路によりフエニーJレ
ケトン体 (Phenylpyruvate，Phenylacetate，Phe-
nyllactate等〉となり尿中に排世される。過剰の 
PhAは知能障害(通常 IQ20以下〉と tyrosinase
活性阻害によりメラニン形成不足を起し，その結果
毛髪，皮膚，虹彩の色素不足を来す。症状として上
記の他に痘翠，湿疹が 25%に異常脳波が 80%にみ
られるという。また性格も不安定で分裂病様といわ
れまた徴様体臭，異常体位などもみられることが多
いと~ iう。本例では知能障害，色素不足と湿疹がみ
られfこ。診断は尿中の Phenylpyruvic acid を
Fりlling反応で証明するか.さらに正確には血中 PhA
測定で通常 20mgjdl以上(正常は 1.，4mgjdl)の
高値を証明すれば良い。
治療は低 PhA食であって (PhAは必須アミノ
酸で 15.，30mgjkgjdayは必要〉そのため数種の低 
Ph A粉乳が作られ日本でもロフエミノレク， フエニ
トールの 2種がある。但し乙の知能障害は不可逆的
で遅ぐとも 1才未満に治療を開始せねば良結果は得
難いが年長児でも知能改善は望めないが痘撃消失，
日常行動や性格の改善は期待しうるので治療は施す
べきである。治療は 4.， 5才で打切っても以後の知
能低下はないという。予防的対策として Fりlling反
応による患者の Screeningと空腹時血中 PhA値，
Ph A負荷試験による保因者の発見(本例の父親は 
負荷試験陰性だが保因者の筈である)であり保因者
発見で患者の出生を予測できる。
総 括
2才のフエニーJレケトン尿症患者に低 PhA食を
与えて運動機能などに多少の改善をみた。，
御指導御援助下された内田先生はじめ小児科教室
の皆様に深く感謝致します。
